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SUMMARY
POSSIBILITIES AND LIMITS ON DIAGNOSIS AND TREATMENT MEDICAL AND SURGICAL 
OF MAJOR CONGENITAL MALFORMATIONS IN NEWBORNS.
The study clinical and paraclinical evaluation multimodal results of 1306 newborns with major CM assisted in our 
institution during of a period of time 2006-2015 highlights the possibilities and limits in the diagnosis and medical-
surgical treatment . Obtained information shows that positive prenatal diagnosis was established occasionally in a
few cases of major CM . Their postnatal diagnosis in 56.2% of cases was established late . In 98.2% of the major CM 
were associated with complications of basic pathology. As a result lethality exceeded 50-60% of cases. The inoperable
contingent of major CM depends of anatomical defect and consists between 7-10% of total cases. Medical and surgi-
cal treatment optimization in major CM provides pre- and recently postnatal diagnosis, combating complication and 
providing effective anesthetico-reanimatologycal support at all stages of care.
РЕЗЮМЕ
ВОЗМОЖНОСТИ И ЛИМИТИРОВАНИЕ ХИРУРГИЧЕСКОГО ЛЕЧЕНИЯ ТЯЖЕЛЫХ ВРОЖДЕННЫХ 
ПОРОКОВ РАЗВИТИЯ У НОВОРОЖДЕННЫХ ДЕТЕЙ.
Анализ результатов клинико-параклинического обследования 1306 новорожденных с различными тяжелыми
пороками развития которые находились на лечении в нашей клинике с 2006 по 2015 гг. выявил возможности и
лимитирование их хирургической коррекции. Согласно полученным данным внутриутробный диагноз тяжелых
пороков развития, как правило, не устанавливался вовсе или выявлялся в поздние сроки беременности. В 56,2%
случаев запаздывала постнатальная диагностика. Как следствие, летальность среди новорожденных с
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Introducere. Cele mai recente publicaţii de spe-
cialitate confi rmă faptul că diagnosticul şi tratamen-
tul malformaţiilor congenitale (MC) la nou-născuţi 
rămâne a fi  în continuare o problemă incomplet so-
luţionată atât în plan naţional [2], cât şi internaţio-
nal [5]. Pe parcursul ultimelor decenii, aspectele de 
profi laxie, diagnostic prenatal şi postnatal precoce, 
opţiunile pregătirii preoperatorii, selectarea modali-
tăţii optimale de corecţie medico-chirurgicală, asis-
tenţa recent postoperatorie, precum şi combaterea 
complicaţiilor ulterioare în MC la nou-născuţi se 
afl ă în continuă dezbatere la numeroase simpozioa-
ne, congrese şi întruniri ştiinţifi ce ale geneticienilor, 
neonatologilor, imagiştilor, chirurgilor pediatri şi al-
tor specialişti din domeniu [3]. Conform informaţiei 
prezentate la aceste întruniri ştiinţifi ce, accentul de 
bază în asistenţa medico-chirurgicală a nou-născu-
ţilor cu MC se pune pe diagnosticul prenatal. Spre 
regret, efi cacitatea eforturilor depuse în această di-
recţie lasă de dorit. Datele statistice multicentrice 
de ultimă oră denotă persistenţa naşterii unui număr 
impunător de copii cu MC majore, care necesită asis-
tenţă medico-chirurgicală multidisciplinară, întot-
deauna costisitoare şi de lungă durată [1]. Frecvenţa 
lor, în funcţie de sistemul afectat şi caracterul anato-
mic al viciului în cauză pendulează de la 1:300-1500 
până la 1:10000-50000 de nou-născuţi. După datele 
prezentate de OMS, incidenţa patologiilor ereditare 
şi celor congenitale în structura mortalităţii şi mor-
bidităţii pediatrice este în creştere [1]. Incidenţa MC 
majore în grupele de nou-născuţi evaluaţi în cadrul 
unui sistem de supraveghere pasivă constituie 3-4% 
din numărul total de nou-născuţi vii şi 6-8% în ca-
drul unui sistem de supraveghere activă [5]. Aproxi-
mativ 20% din pacienţii cu MC majore prezintă risc 
vital înalt recent postnatal, condiţionând plasarea lor 
pe locul II-III în mortalitatea perinatală [4]. De ase-
menea se remarcă că 1/4 din copiii decedaţi la vârsta 
fragedă au fost purtători de diverse MC majore [1]. 
Totodată se înregistrează agravarea defectelor anato-
mice de embriogeneză, creşterea incidenţei prematu-
rităţii, infecţiei intrauterine, precum şi a altor factori 
de risc vital major printre nou-născuţii cu MC [6]. 
De menţionat rata înaltă a maladiilor perinatale de 
fond, aşa ca hipoxia cronică intrauterină, detresa re-
spiratorie, traumatismul obstetrical etc, care camu-
fl ează evoluţia clinică a MC, retardând diagnosticul 
şi tratamentul lor medico-chirurgical precoce. În afa-
ră de patologiile concomitente sus-numite, exodul 
succesiv al tratamentului este infl uenţat de calitatea 
asistenţei medicale acordată nou-născuţilor cu MC la 
etapele de supraveghere şi tratament prechirurgical 
[3]. Analiza comparativă a frecvenţei MC majore în 
raport cu patologia oncologică a relevat că răspândi-
rea acestora variază în aceleaşi limite şi corespunde 
după incidenţă cu cancerul pulmonar şi cel al glan-
dei mamare [5], de unde rezultă importanţa socio-
economică a soluţionării maximal efective a acestei 
probleme.
Astfel, incidenţa înaltă a MC majore în morbidi-
tatea şi mortalitatea nou-născuţilor, difi cultăţile de di-
agnostic precoce şi de tratament medico-chirurgical, 
lacunele în elucidarea complicaţiilor postoperatorii, 
letalităţii şi invalidizării acestora ne-au determinat să 
întreprindem studiul de faţă.
Scopul lucrării constă în analiza asistenţei dia-
gnostico-curative acordate nou-născuţilor cu malfor-
maţii congenitale majore şi a factorilor care infl uen-
ţează letalitatea şi morbiditatea lor postoperatorie.
Material şi metode. Studiul a fost efectuat în baza 
analizei informaţiei cu privire la diagnosticul şi tra-
tamentul medico-chirurgical al nou-născuţilor cu di-
ferite MC majore, care au fost asistaţi pe parcursul 
anilor 2006-2015 în secţia chirurgia nou-născutului, 
IMSP IM şi C. Criteriul de includere în studiu a fost 
prezenţa MC majore la nou-născuţi. Noţiunea de MC 
majoră întruneşte defectele singulare sau combinate 
de organe şi sisteme, cu risc vital sporit, care impun 
necesitatea urgentării intervenţiei chirurgicale de co-
recţie imediat postnatal [ ].
Conform problemei abordate, aceşti copii au fost 
evaluaţi clinic şi paraclinic multimodal, folosind un 
set de criterii standard aplicate la toţi pacienţii cu MC 
majore, indiferent de caracterul lor anatomo-topografi c. 
Protocolul evaluării acestora prevedea analiza informa-
ţiei privind perioada dezvoltării ante-, intra- şi postna-
tale, verifi carea semnelor clinice generale şi locale ale 
patologiei în cauză, examenul de laborator şi paraclinic 
specializat, inclusiv imagistica radiologică, funcţională 
şi histomorfologică, importante pentru argumentarea 
etiopatogeniei bolii, aprecierea gravităţii procesului pa-
tologic şi potenţialului biologic de protecţie.
Odată cu stabilirea malformaţiei în cauză procesul 
diagnostic viza aprofundarea examenului de laborator 
în scopul verifi cării dereglărilor homeostatice, statutu-
lui imunologic, biocenozei intestinale, estimarea pre-
zenţei TORCH-infecţiei la mamă şi copil, însămân-
ţarea eliminărilor biologice cu identifi carea agenţilor 
patogeni şi aprecierea sensibilităţii lor la preparatele 
antibacterieine.
тяжелыми пороками развития достигала 50-60%. Пациенты с иноперабильными пороками составляли 7-10%
от общего числа обследованных детей. Улучшение эффективности лечения этого контингента больных
было бы возможно при оптимизации внутриутробной и ранней постнатальной диагностики, профилактики
осложнений и оказание соответствующей реаниматологической, анестезиологической и хирургической
помощи на всех этапах медицинского обеспечения.
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Drept martori au servit indicii respectivi de labo-
rator prelevaţi la 12 nou-născuţi practic sănătoşi. Pre-
lucrarea statistică a datelor s-a efectuat după metoda 
analizei variaţionale, calculându-se media aritmetică 
(M) şi eroarea mediei aritmetice (m). Aprecierea veri-
dicităţii diferenţei valorilor medii (p) s-a efectuat prin 
intermediul criteriului Fisher-Student.
Rezultate şi discuţii. Studiul retrospectiv al cazu-
rilor tratate în secţia de chirurgie a nou-născutului pe 
perioada anilor 2006-2015, denotă creşterea progresi-
vă a incidenţei copiilor cu MC care necesitau corecţie 
chirurgicală în perioada neonatală (fi g.1).
Conform acestor date, în ultimii ani, numărul co-
piilor cu MC a crescut cu aproximativ 34,0% faţă de 
Fig.1 Incidenţa nou-născuţilor cu MC internaţi şi trataţi în IMSP IM şi C în perioada aa 2006-2015
Fig. 2 Structura nosologică şi incidenţa MC majore în lotul de studiu.
anul 2006. Concomitent a sporit cu 36,1% rata MC 
majore, care prezintă risc diagnostico-chirurgical de-
osebit de grav. În fi g.2 este prezentată structura noso-
logică şi incidenţa MC majore la nou-născuţii care au 
benefi ciat de asistenţă diagnostico-curativă în secţia 
chirurgicală de profi l.
Analiza structurii nosologice a MC majore a arătat 
că la nou-născuţi predomină anomaliile tractului di-
gestiv (58,9%). Este impunătoare frecvenţa anomalii-
lor SNC (14,2%) şi celor renourinare (14,4%), urmate 
de defectele peretelui abdominal (6,9%) şi herniile 
diafragmatice (5,6%). Deşi defectele peretelui abdo-
minal şi herniile diafragmatice ocupă un loc modest în 
incidenţa MC majore, tratamentul lor prezintă difi cul-
tăţi chirurgical-tehnice şi anestezico-reanimatologice 
deosebit de grave, condiţionate de specifi cul defectu-
lui anatomic, componentul şocogen al viciului în cau-
ză, detresei respiratorii, disfuncţiilor hemodinamice şi 
cardiopulmonare.
Din structura nosologică a MC majore ale trac-
tului digestiv rezultă că cele mai grave şi proble-
matice din punct de vedere diagnostico-curativ sunt 
atreziile de esofag, atreziile şi stenozele duodenale, 
pancreasul inelar, atreziile anorectale şi megacolo-
nul congenital (fi g.3). De rând cu acestea, merită o 
atenţie deosebită atreziile şi stenozele intestinului 
subţire, malrotaţiile intestinale şi anomaliile combi-
nate ale tractului digestiv care, prin evoluţia lor cli-
nică iniţial obscură, sunt suspectate şi diagnosticate 
cu întârziere. O contribuţie mare în morbiditatea şi 
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mortalitatea nou-născuţilor cu MC majore revine 
MC digestive combinate. Cu toate că diagnosticul 
lor poate fi  stabilit precoce, specifi cul anatomo-to-
pografi c complică pregătirea preoperatorie, retar-
dează întervenţia chirurgicală, necesită procedee 
plastice sofi sticate şi costisitoare, limitând prin 
aceasta posibilităţile unui tratament efectiv. În ceea 
ce priveşte atreziile anorectale, corecţia lor presu-
pune intervenţii chirurgicale etapizate, în trei şi mai 
mulţi timpi, cu aplicarea stomelor de protecţie, asi-
gurarea operaţiilor plastice de restabilire a uretrei, 
efectuarea vaginoplastiei, reconstrucţia perineului 
şi blocului sfi ncterian anal etc. 
Analiza efi cienţei rezultatelor investigaţiilor cli-
nico-paraclinice şi a tratamentului medico-chirurgi-
cal în cadrul MC majore ale SNC pune în evidenţă 
trei grupe de patologii malformative cu impact im-
punător asupra morbidităţii şi mortalităţii la nou-năs-
cuţi. În prima grupă sunt incluse hidrocefaliile (39 
cazuri), iar în cea de a doua encefalomielocelul (93 
cazuri). Combinaţia acestor două vicii, ce formează 
cea de a treia grupă, a fost înregistrată în 51 cazuri, 
evoluţia clinică a cărora a fost extrem de agresivă, 
cu un prognostic în majoritatea cazurilor nefavorabil 
din punct de vedere vital şi funcţional. Un loc aparte 
în structura MC majore ale SNC îl ocupă rahischizi-
sul, depistat în 1,6% din cazuri, care la moment se 
afl ă în afara posibilităţilor unei soluţionări chirurgi-
cale efective. Statutul extrem de grav al MC majore 
ale SNC este argumentat de faptul că doar 47,6% din 
numărul total de pacienţi au fost supuşi corecţiei chi-
rurgicale, ceilalţi urmând un tratament simptomatic. 
Evaluarea rezultatelor tratamentului medico-chirur-
gical în cadrul acestor vicii a determinat un exod cu-
rativ mediocru, cauzat de posibilităţile limitate ale 
operaţiilor reconstructiv-plastice pe această regiune, 
indusă de specifi cul defectului embriogenetic (fi g. 
4). Pe lângă faptul că purtătorii acestor malformaţii 
suferă de dereglări ale motoricii membrelor inferi-
oare şi celor superioare,cum ar fi  paraplegia, para-
pareza, tetrapareza spastică, se mai înregistrează şi 
tulburări sfi ncteriene însoţite de enureză, encopreză 
sau constipaţii severe. În pofi da asigurării unui trata-
ment de recuperare multimodală şi prolongată, tul-
burările funcţionale persistă sau chiar progresează, 
condiţionând invalidizarea psihoemoţională şi izola-
rea lor socială. Reieşind din rezultatele la distanţă ale 
tratamentului medico-chirurgical al MC majore ale 
SNC devine clară importanţa diagnosticului prenatal 
şi întreruperea sarcinii, cu atât mai mult că actual-
mente examenul ultrasonografi c antenatal permite 
depistarea lor precoce.
Fig.3 Structura şi incidenţa MC majore ale tractului digestiv tratate în secţia de chirurgie a nou-născutului.
Fig.4 MC majore ale axului neural spinal
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Referindu-ne la MC majore renourinare izolate şi 
asociate, cu implicarea rinichilor, ureterelor, vezicii 
urinare şi uretrei, trebuie să menţionăm că aceste lezi-
uni de embriogeneză, deşi prezintă serioase difi cultăţi 
în corecţia lor reconstructiv-plastică, potenţialul chi-
rurgical-tehnic modern permite obţinerea unor rezul-
tate anatomo-funcţionale promiţătoare. Cu toate aces-
tea analiza rezultatelor la distanţă ale tratamentului 
chirurgical al viciilor renourinare demonstrează faptul 
că, în funcţie de caracterul şi sediul lor, ele pot con-
stitui un factor nefavorabil de prognostic al funcţiei 
renale şi reproductive. Acest fapt stimulează eforturile 
medicilor în diagnosticul lor prenatal, contribuind la 
implementarea noilor tehnologii diagnostice, inclusiv 
a rezonanţei magnetice nucleare.
În pofi da metodelor noi, mai efi ciente de depista-
re prenatală a MC majore, rata diagnosticului pozi-
tiv ramâne a fi  joasă, constituind 2,5%, conform da-
telor MRB (Registrul medical de naşteri din Suedia) 
şi 2,9%, conform datelor biroului ştiinţifi c al GMA 
(Asociaţia medicală Germană). În Republica Moldo-
va, MC majore, de regulă, sunt depistate postnatal, de 
aceea prerogativa de bază în asistenţa medicală este 
diagnosticul şi tratamentul lor precoce. Cu certitudine 
menţionăm că rezervele vitale la nou-născuţii cu MC 
majore sunt net inferioare potenţialului biologic al co-
piilor practic sănătoşi, fapt ce se confi rmă prin letali-
tatea înaltă în această categorie de bolnavi. Datele sta-
tisticii ultimilor ani arată că letalitatea condiţionată de 
MC majore în clinica noastră, a fost următoarea: atre-
zia esofagului - 62,5%; hernia diafragmatică - 32,8%; 
gastroschizis - 65% şi ocluzia intestinală congenitală 
înaltă - 56%. În acelaşi timp, letalitatea generală a 
copiilor asistaţi pentru MC, care include atât defec-
tele majore, cât şi cele cu o localizare anatomică şi 
un caracter patomorfologic mai benign, pe parcursul 
ultimilor ani, este în descreştere (fi g.5). 
Fig.5 Dinamica letalităţii în MC la nou-născuţi pe perioada aa 2006-2015
Fig.6. Repartizarea nou-născuţilor cu malformaţii
congenitale conform masei la naştere
Considerăm că indicele letalităţii în viciile conge-
nitale este în relaţie directă cu frecvenţa naşterii co-
piilor cu MC majore. Referindu-ne la factorii care au 
infl uneţat negativ intervenţia chirurgicală şi exodul ei, 
menţionăm că în primele 24 ore de viaţă au fost con-
sultaţi de chirurg doar 33,6% din nou-născuţii cu MC 
majore, ceilalţi (66,4%) au benefi ciat de asistenţa chi-
rurgului după acest termen. Desigur, odată diagnosti-
cat, viciul în cauză presupune intervenţie chirurgicală 
care din motivul gravităţii stării în 20,4% din cazuri 
au rămas neoperaţi. Ca rezultat, 66,3% din ei au dece-
dat din cauza diferitor complicaţii şi patologii conco-
mitente. Printre factorii care au infl uenţat negativ po-
sibilitatea corecţiei chirurgicale a MC majore, pe prim 
plan se situează complicaţiile patologiilor de bază: 
pneumonia prin aspiraţie, peritonita, sclerema, exico-
za şi toxicoza, dereglările metabolice grave, insufi ci-
enţa respiratorie şi cardiovasculară etc. Toate acestea 
erau prezente, solitar sau în combinaţie, la 98,1 din 
copiii cu MC majore evaluaţi de noi. Asistenţa aces-
tora a fost agravată de afecţiunile hipoxico-traumatice 
cerebrale (50,9%), prematuritate şi hipotrofi a conge-
nitală (fi g.6). 
Din fi gura 6 rezultă că 4,5% din copiii cu MC 
majore aveau ponderea >1000 g, 23,5% s-au născut 
cu masa între 1000-1499 g şi 15,8% - de 1500-1999 
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g, fapt care a sporit riscul intervenţiei chirurgicale şi 
supravieţuirea postoperatorie.
Analiza structurii patologiei concomitente la nou-
născuţii cu MC majore denotă că în 72,4% din cazuri 
erau prezente una sau mai multe focare de infecţie 
activă, caracterul agentului infecţios şi combinaţiile 
microbiene pendulând într-un diapazon foarte larg 
(tab. 1). 
Tabelul 1
Caracteristica comparativă a frecvenţei identifi cării microorganismelor din focarele active 
de infecţie la nou-născuţii cu MC majore
Microorganismele identifi cate
Lotul test I (până la 48 ore
viaţă) n=18 Lotul test II (>48 ore viaţă) n=18 P
abs % abs %
Aerobi şi anaerobi facultativi 12 66,6 16 88,8 <0,001
Colibacil 10 55,5 13 72,2 <0,001
St. aurerus, epidermidis, saprofi ticus 15 83,4 17 94,4 <0,001
Proteus Spp 3 16,6 7 38,8 <0,001
Klebsiella Spp 2 11,1 4 22,2 <0,001
Ps. Aeruginosa 3 16,6 5 27,7 <0,001
Enterococi 5 27,7 8 44,4 <0,001
Candida 4 22,2 6 33,3 <0,001
Datele obţinute demonstrează prezenţa unei infec-
ţii agresive în focarele septicopiemice chiar din pri-
mele ore de viaţă, cu o creştere veridică după 48 ore/
viaţă (P>0,001) a reprezentanţilor infecţiei anaerobe 
obligatorii.
Analiza informaţiei referitor la factorii imunobio-
logici de protecţie la nou-născuţii cu MC majore com-
parativ cu nou-născuţii afectaţi de MC forme uşoare 
demonstrează că ultimii au un potenţial de rezistenţă 
superior copiilor cu MC majore (tabelul 2).
Tabelul 2




IL-1β IL-8 PCR CIC % act fagocit
Indicele
fagocitozei
MC majore 10 P1 214,6±34,3 1527±381,5 119,5±24,6 52,2±14,2 45,7±3,5 5,5±2,2
MC minore 8 P2 23,4±4,9 789,2±82,5 28,4±10,5 20,4±5,6 67,8±3,5 8,6±1,4
Martori 12 P3 5,75±0,66 7,6±0,62 10,2±2,3 7,8±0,9 96,5±2,3 11,8±2,5
P1-P3 P<0,001 P<0,01 P<0,001 P<0,01 P<0,001 P>0,05
P2-P3 P<0,01 P<0,001 P>0,05 P<0,05 P<0,001 P>0,05
P1-P2 P<0,001 P>0,05 P<0,01 P>0,05 P<0,001 P>0,05
Din tabelul 2 rezultă că în grupul nou-născu-
ţilor cu MC majore valorile medii ale CIC, IL-1β, 
IL-8 şi activitatea fagocitară depăşesc veridic indi-
cii nou-născuţilor cu MC minore, ceea ce vorbeşte 
de o infecţie activă, demostrând în plus potenţialul 
scăzut de rezistenţă al acestor copii faţă de agresi-
unea infecţioasă. Referindu-ne la riscul intervenţiei 
chirurgicale la acest contingent de bolnavi, menţi-
onăm că rezultatele operaţiilor sunt determinate de 
suprapunerea factorilor de risc, specifi cul pregatirii 
preoperatorii, volumul agresiunii anesteziologice şi 
chirurgicale, potenţialul reanimatologic de rigoare în 
perioada postoperatorie. 
Probleme actuale în asistenţa nou-născuţilor cu 
MC majore sunt: asigurarea diagnosticului precoce 
şi asistenţei medicale corecte la nivelul instituţiilor 
teritoriale, folosirea coresctă a potenţialului reani-
matologic la etapele de transportare şi asigurarea 
asistenţei anestezico-chirurgicale optimale în institu-
ţia medicală de vârf. O sarcină importantă este iden-
tifi carea şi precizarea caracterului patologiilor con-
comitente şi complicaţiilor asociate. După stabilirea 
diagnosticului, se impune următorul algoritm de 
asistenţă medicală: limitarea raţională în timp a tra-
tamentului preoperator; verifi carea obiectivă a stării 
generale şi rezervelor vitale ale copilului, aprecierea 
posibilităţilor şi limitelor asistenţei anestezico-
chirurgicală în fi ecare caz în parte. Soluţionarea 
corectă a acestor obiective precum şi potenţialul 
tehnico-material disponibil al instituţiei de vârf are 
un impact pozitiv asupra micşorării mortalităţii şi 
morbidităţii nou-născuţilor cu MC majore.
Concluzii: 
1. Informaţia obţinută în cadrul acestui studiu de-
monstrează importanţa diagnosticului prenatal al MC 
20
© Victoria Sacară, A.Leviţchi, St. Groppa
majore în profi laxia mortalităţiii şi morbidităţii posto-
peratorii a nou-născuţilor cu vicii congenitale.
2. Evitarea complicaţiilor pre-, intra- şi postopera-
torii în MC majore la nou-născuţi impune necesitatea 
unor acţiuni diagnostico-curative precoce şi corecte la 
toate etapele asistenţei medicale.
3. Elaborarea unui standard de acţiuni în cadrul 
MC majore, pregătirea profesională corespunzătoare 
a cadrelor şi asigurarea tehnico-materială a instituţiei 
sunt premisele de bază în lărgirea posibilităţilor cura-
tive radicale cu diminuarea morbidităţii şi mortalităţii 
postoperatorii.
4. Soluţionarea problemei diagnosticului şi trata-
mentului MC majore la nou-născuţi este prerogativa 
tuturor verigilor serviciilor medicale republicane, 
inclusiv a centrului de planifi care a familiei, a cen-
trelor teritoriale a medicilor de familie, centrelor de 
perinatologie şi subunităţilor specializate de chirurgie 
pediatrică.
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SUMMARY
MOLECULAR GENETIC DIAGNOSTICS IN MOLDOVA: HISTORY AND PERSPECTIVES
Keywords: molecular genetic diagnostics, rare diseases, gene, allele
The fi rst group of specialists in molecular genetics included two assistant researchers. It was created in frame of the
department for hereditary patologies of the Scientifi c Research Institute of Mother and Child healthcare, under the lea-
dership of the doctor Amoashii D., PhD, twenty fi ve years ago. Major infl uence on the training of the moldavian young 
specialists played members of the Laboratory of Prenatal Diagnostic (leaded by Preofessor Baranov B.S., correspon-
ding member of the RAMS) from Scientifi c Research Institute of obstetrics and gynecology D.O. Otto, Sankt-Petersburg,
Russian Federation, head of the laboratory, professor Barbacari N. from the Institute of Genetics ASM. First molecular 
genetics tests in Moldova (since 1992) were realized to detect mutations and analyze populational aspects of the poly-
morphism of two genes determining monogenic pathologies – Duchenne myodystrophy (Sacara V.) and haemophilia A
and B (Romanova L.), phenylketonuria (Gavriliuc А.) and cystic fi brosis (Gimbovskaya S.), spinal muscular atrophy
(Sacara V.). In 1997, under the leadership of the professor Groppa St., the national program ”Improvement of the medi-
cal genetic service in Republic of Moldova. 1998-2005” was elaborated and later approved by the Ministry of Health,
The program contained main strategies of regionalization and optimization of the medical genetic service structure,
including the objective of the deepening of the molecular genetic investigations. As an entity in frame of the National 
Center of Reproductive Health and Medical Genetics, the laboratory of Human Molecular Genetics appeared in 2009. 
From 2010, there started the development of candidate genes allelic variants detection methods. Hereditary predisposi-
tion to frequent chronic diseases are determined by various genes, target ones being: MTHFR, MTRR, MTR, CBS, FV,
